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선천성 제 V 혈액 응고인자 결핍증 (congenital factor V
deficiency)은 1947년 Owren 이 혈우병 유사증 (parahe-
mophilia) 여성을 처음으로 기술함으로써 알려지게 되었
으며,1 국내에서는 1987년 Song 등이 혈관절증 (hemar-
throses)을 가진 9세 소아에서 최초로 보고하였다.2 상염
색체 열성으로 유전되는 비교적 드문 혈액 응고 장애 질
환으로, 환자의 약 반 수에서 소아기 때 출혈 경향을 보
이며, 나머지는 성인기에 진단된다.3,4 임상 증상은 무증
상으로부터 심한 출혈 경향까지 다양하나, 통상 출혈반
(ecchymosis, bruising), 비출혈, 구강 점막 출혈, 연부 조직
출혈 등을 보이며, 가임기 여성에서는 비정상적인 질출
혈, 월경과다 (menorrhagia) 및 산후 출혈 등의 증상을 보
인다.4 프로트롬빈 시간 (prothrombin time) 및 부분 트롬
보플라스틴 시간 (partial thromboplastin time)이 지연되는
것으로 추정 진단하고, 제 V 혈액 응고인자 활성도 검사
(specific factor V assay)로써 확진하게 된다. 치료는 신선
동결 혈장 (fresh frozen plasma)의 투여로써 결여된 제 V
혈액 응고인자를 보충하는 것이다. 임신과 관련해서는
1951년 Stahlman 등이 20세 여성에서 정상 분만 후 대량
의 산후 출혈을 경험하고 보고한 것이 최초이며,5 그 이
후 세계적으로도 매우 드물게 보고되고 있으며, 특히 국
내에서는 아직 보고된 바가 없다. 저자들은 선천성 제 V
혈액 응고인자 결핍증 임산부에서 신선 동결 혈장 등으
로 적절한 치료를 함으로써 산후 출혈이나 회음부 혈종
등의 합병증 없이 성공적인 정상 질식 분만을 경험하였
기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.
증 례
환 자 : 박○선, 30세.
현병력 : 산모는 최종 월경일이 2000년 11월 17일로
선천성 제 V 혈액 응고인자 결핍증
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Congenital factor V deficiency is a rare coagulation disorder, which is genetically autosomal recessive.
In 1947, Owren first described a case of parahemophilia. During childhood, ecchymosis (bruising), epistaxis,
oral hemorrhage, soft-tissue hemorrhage, and postpartum hemorrhage are noted in half of the patients. Because
factor V is involved in common pathway in the coagulation scheme, prothrombin time (PT) and partial
thromboplastin time (PTT) are prolonged. Definite diagnosis can be made with a specific factor V assay. Fresh
frozen plasma would appear to be the treatment of choice. For the first time in Korea, we experienced a case
of vaginal delivery in a patient with factor V deficiency. She delivered a male baby weighing 3120gm with
median episiotomy. Six units of fresh frozen plasma were transfused during delivery. After additional
transfusions of fresh frozen plasma, she was discharged on fourth postpartum day without hemorrhage or
hematoma.
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본원에서 초음파검사 시행 후 정상 자궁내 임신 확인 받
고 산전진찰 받아왔으며, 임신 16주에 다운증후군 선별
검사 양성 소견 보여 양수천자검사 시행 받았으며, 염색
체 검사결과는 정상이었다. 임신 40주에 외래 내원하여
실시한 골반 내진 검사상 양막 파수는 없었고, 자궁 경
부 개대 3 cm, 자궁 경부 소실 70%, 태아 선진부 -3 정도
의 하강을 보여 정상 질식 분만을 위해 분만실로 입원하
였다.
산과력 : 초산부 (0-0-0-0). 최종 월경일은 2000년 11월
17일, 분만 예정일은 2001년 9월 5일이었다.
월경력 : 초경은 15세, 월경 주기는 35일로 규칙적이
었고, 약 5일간 지속되며, 양은 보통이고, 생리통은 없었
다.
과거력 : 소아기 동안 쉽게 멍이 든다거나, 비정상적
인 구강 점막 출혈 및 비출혈, 월경과다 등의 출혈성 경
향은 없었다. 1999년 9월 11일 하복부 동통을 주소로 본
원 응급실로 내원하여, 혈복강, 우측 난소 황체 출혈 진
단 하에 개복술 및 일차 봉합술 (1 closure)을 시행 받았
다. 당시 프로트롬빈 시간 및 부분 트롬보플라스틴 시간
은 지연되어 있었고, 트롬빈 시간 및 혈소판 수치는 정
상이었으며, 신선 동결 혈장 및 비타민 K 등의 보존적
치료 후 퇴원하였다. 혈액 내과 외래에서 출혈성 질환에
관한 정밀 검사를 시행 받았으며, 제 V 혈액 응고인자
활성도가 3%로 확인되어 선천성 제 V 혈액 응고인자 결
핍증으로 진단 받았다. 2000년 1월 28일, 별다른 외상없
이 갑자기 발생한 하복부 동통으로 응급실 내원하였고,
혈복강, 우측 난소 출혈 진단 하에 입원하였다. 신선 동
결 혈장 및 비타민 K 등의 보존적 치료 받고 퇴원하였
으며, 혈액 내과 외래에서 혈액 응고 검사 및 증상을 정
기적으로 추적 관찰 받아왔다.
가족력 : 출혈성 경향이나 특별한 유전성 질환을 가진
환자는 없었고, 근친 결혼도 없었다.
이학적 소견 : 신장은 160 cm, 체중은 61 kg, 입원 시
혈압 110/70 mmHg, 맥박 80회/분, 호흡수 20회/분, 체온
은 36.5℃였다. 안구 결막은 창백하지 않았으며, 구강이
나 비출혈의 흔적 없었고, 전신에 걸쳐 출혈반은 보이지
않았다. 복부는 임신 주수에 합당하게 팽창되어 있었으
며, 음모 바로 위쪽에 가로 방향의 수술 흔적이 관찰되
었다. 전자 태아 감시 장치로 측정한 태아 심박동수는
정상 범위였으며, 자궁 수축 간격은 15분 이상으로 불규
칙하였고, 비정상적인 질출혈은 없었다.
검사 소견 : 혈색소 11.5 g/dL, 적혈구 용적 33.2 V%, 혈
소판 223,000/µl이었으며, 프로트롬빈 시간 31.3초 (정상
범위, 10.7~14.0초), 부분 트롬보플라스틴 시간은 67.8초
(정상범위, 28.0~45.0초)이었다. 뇨화학 검사와 간기능검
사, 신기능검사, 흉부 X선 검사 및 심전도는 정상이었다.
치료 및 경과 : 태아 심박동수 및 자궁 수축 간격을 관
측하면서 비정상적인 질출혈 유무 및 출혈정도, 전신에
걸쳐 출혈반 등의 출혈 경향이 나타나는지 관찰하였다.
입원한 지 9시간이 경과한 후, 부적절한 자궁 수축으로
옥시토신 제재인 pitocin을 점적 주사하여 유도분만 시작
하였으며, 유도분만 시작 3시간 후 자연적으로 양막 파
수 되었고, 그 후 6시간 경과 후 완전 자궁 경부 개대 및
소실이 이루어졌다. 준비한 신선 동결 혈장 6 units (15
ml/kg)를 수혈하기 시작하였고, 약 20분 후 정중 회음 절
개 하에 3120 gm의 남아를 질식 분만하였다. 신생아는
출생 시 APGAR 점수 1분-8점, 5분-9점으로 출혈반 없이
전신 상태 양호하였다. 태반 박리 후 pitocin 10 units를 수
액에 섞어 정주하였고, 흡수봉합사인 Chromic Cat Gut
1-0, 2-0로 회음 절개부를 봉합하였다. 진통 중의 자궁 경
부 출혈은 경미한 정도였고, 분만 중의 출혈량은 약 200
ml 정도였다. 분만 직후 혈압 110/70 mmHg, 맥박 80회/
분이었고, 전신에 출혈반 등은 관찰되지 않았다. 자궁 수
축 상태는 양호하였고, 질출혈은 없었고, 회음부 및 질
벽에 혈종도 없었다. 신선 동결 혈장 첫 수혈 후 6시간
경과 후 프로트롬빈 시간은 17.7초, 부분 트롬보플라스틴
시간은 37.2초였으며, 매 12시간마다 3 units (7.5 ml/kg)의
신선 동결 혈장을 산후 제 2일까지 총 5회 추가 수혈하
였고, 매 12시간마다 프로트롬빈 시간 및 부분 트롬보플
라스틴 시간을 추적 검사하였다. Methergin을 경구 투여
하면서 회음부 좌욕, 유방 마사지 등의 보존적 처치 시행
하였다. 산후 제 4일에 생체 활력 징후는 정상이었고, 출
혈반 없이 전신 상태는 양호하였다. 정상적인 오로 배출
과 함께 질 벽, 회음부 및 회음부 절개부위에 혈종 형성
관찰되지 않았고, 프로트롬빈 시간은 24.2초, 부분 트롬
보플라스틴 시간은 62.0초이었으며 6주 후 외래 추적 관
찰하기로 하고 퇴원하였다. 신생아는 출생후 시행한 검
사상 혈색소 13.0 g/dL, 적혈구 용적 37.8 V%, 백혈구
13,890/L, 혈소판 305,000/µl이었고, 프로트롬빈 시간 15.1
초, 부분 트롬보플라스틴 시간은 49.2초였다. 기본 검사
및 처치 후 출생 5일째 퇴원하였고, 외래 추적하여 출혈
성 경향에 대한 정밀 검사 시행하기로 하였다.
고 찰
1943년 Quick은 채혈한 후 시간이 경과한 혈장 (aged
plasma)에서 프로트롬빈 시간이 지연되어 있는 것을 보
고 불안정인자 (labile factor)가 존재함을 가설화했으며,6
1947년 Owren은 어릴 때부터의 출혈성 경향을 가진 여
성에서 혈우병 유사증을 처음으로 기술함으로써 제 V혈
액 응고인자 결핍증을 진단하였다.1
제 V혈액 응고인자는 불안정인자 혹은 프로아세레린
(proaccelerin), Ac-글로불린 (Ac-globulin)이라고도 불린다.
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- 선천성 제 V 혈액 응고인자 결핍증 임산부의 정상 질식 분만 1예 -
약 13%의 탄수화물을 포함하는 분자량 335,000 MW의
당단백으로, 일차적으로는 간 실질 세포 (혈장 제 V혈액
응고인자, plasma factor)와 거핵구 (혈소판 제 V혈액 응
고인자, platelet factor)에서 생성되며, 혈관 내막 세포 및
단핵구에서도 소량 생성된다고 알려져 있다.7,8 제 V 인
자의 혈장 내 농도는 약 7 µg/ml이고, 이중 혈소판 인자
는 약 20%를 차지하고 있으며, 피브리노겐, 프로트롬빈,
제 Ⅷ 응고인자와 마찬가지로 혈액 응고 과정으로 소비
되어 없어진다.9 제 V혈액 응고인자는 인지질과 칼슘 이
온 존재 하에 활성화되며, 제 Xa 응고인자가 프로트롬빈
을 트롬빈으로 전환시키는데 조인자 (cofactor)로서 작용
하게 되고, 활성화된 C단백질 (activated protein C)에 의
해 불활성화 된다.
제 V 혈액 응고인자 결핍증은 선천적 결핍과 후천적
인 것으로 대별된다. 선천성 결핍증은 상염색체 열성으
로 유전되는데, 유전자 빈도가 5-10×10-4이며 1q21-25에
위치하고 있으나 아직까지 그 분자적 결함은 밝혀져 있
지 않다.10 이형접합자 (heterozygote)의 제 V 인자 활성도
는 35-50%로 알려져 있으며, 부모 중 정상적인 제 V 인
자 농도를 보이는 경우가 있어 상염색체성 부분적 우성
일 가능성도 시사되고 있다. 발생 빈도는 인구 100만명
당 1명으로 비교적 드문 질환이며, 성별 차이가 없고, 지
역적 또는 인종적 소인은 없다.4,11
후천성 제 V 혈액 응고인자 결핍증은 급-만성 간기능
장애, 범발성 혈관내 응고장애, 필라델피아 염색체 양
성 만성 골수성 백혈병에서 볼 수 있고,12 또한 스트렙
토마이신 (streptomycin) 항생제 및 소의 트롬빈 (bovine
thrombin)으로 치료 받은 과거력이 있는 사람에게서 제
V 인자 억제 인자 (factor V inhibitor)가 형성되어 발생하
는 경우도 있다.13,14
임상 증상은 제 V 인자가 10% 미만일 때부터 나타나
기 시작하는데, 무증상으로부터 심한 출혈 경향에 이르
기까지 매우 다양하며, 일반적으로 경한 증상 때문에 진
단이 늦어진다.4,15 환자의 약 반 수에서 소아기 때 출혈
성 경향이 나타나며, 신생아기의 출혈은 매우 드물다. 나
머지는 성인기에 출혈 증상이 있어 진단되거나, 우연히
검사상 발견되기도 한다. 반상 출혈이 가장 빈번하고, 비
출혈, 구강 점막 출혈, 연부 조직 출혈 및 외상이나 수술
후 지속적인 출혈 등으로 나타나며, 가임기 여성에서는
비정상적인 질출혈, 월경과다, 산후 출혈, 회음 절개부의
혈종 형성 등의 증상을 보인다.4,6 이 외에 위장 출혈, 혈
뇨, 혈관절증 및 두개강내 출혈 등도 보고된 바 있다.3
본 예에서는 월경과다는 없었으나, 1999년 9월과 2000년
1월에 각각 두 차례에 걸쳐 난소 출혈에 의한 혈복강 증
상을 나타내었고, 분만 및 산후에는 신선 동결 혈장을
이용한 적절한 치료로 산후 출혈 및 회음부 혈종 형성
등의 증상은 없었다.
임상 증상의 정도는 제 V 인자의 혈장내 농도만으
로는 예측할 수 없고, 제 V 인자의 촉매 작용 부분
(catalytic subunit)이 혈소판에 존재하는가에 따라 결정
되어진다.4,15 왜냐하면, 혈소판막에 제 V 인자가 존재
해야만 활성화된 제 Xa 인자가 결합할 수 있으며, 40%
의 혈장내 제 V 인자의 농도와 2-4%의 혈소판 인자를
가진 퀘벡 제 V 인자 변이 (factor V Quebec variant)에
서도 출혈성 경향이 관찰되었기 때문이다.16
제 V 인자는 공통성 혈액 응고 과정 (common
pathway)에 관여하므로, 혈액 검사상 프로트롬빈 시간
및 부분 트롬보플라스틴 시간이 지연되고, 트롬빈 시
간이나 혈소판 기능 검사는 정상 소견을 보인다. 출혈
시간 (bleeding time)은 정상이나, 심한 제 V 인자 결핍증
에서는 혈소판 인자가 거의 없어 출혈 시간이 지연될 수
도 있다.17 확진은 제 V 혈액 응고인자 활성도 검사로써
이루어진다.3 본 예에서도 1999년 9월 입원했을 당시에
지연된 프로트롬빈 시간 및 부분 트롬보플라스틴 시간,
정상 혈소판 수치를 보였으며, 1999년 11월 시행한 제 V
인자 활성도 검사에서 3%로 확인되어 선천성 제 V 혈액
응고인자 결핍증으로 진단되었다.
출혈에 대한 치료는 제 V 인자를 보충해 주는 것으로
신선 동결 혈장만이 효과적이다. cryoprecipitate는 제 V
인자가 풍부하지 않고, 혈소판은 수혈 후 항혈소판 항체
(antiplatelet antibody) 형성의 우려가 있어 별로 권장되지
않는다. 다만, 제 V 인자 억제 인자 (factor V inhibitor)가
존재하는 후천적 결핍증에서는 혈소판이 유용할 수도
있다.13
신선 동결 혈장 내에는 각 응고인자가 1 unit/ml로 포
함되어 있으며, 제 V 인자는 약 5개월 이상 보존되지만
1개월 이내의 신선한 것을 사용하는 것이 바람직하며,
신선 동결 혈장 내에는 신선 동결 혈장을 통하여 투여된
제 V 인자의 평균 생물학적 반감기는 12-36시간이고, 경
도 혹은 중등도의 출혈에 대한 제 V 인자의 혈장내 지
혈치 (hemostatic level)는 약 10~25%이므로, 치료를 위해
서는, 신선 동결 혈장을 초기 부하 용량 (initial loading
dose)으로 체중 1 kg당 15-20 ml을 투여한 후 체중 1 kg
당 3-6 ml씩의 유지 용량 (maintenance dose)을 12-36시간
간격으로 투여하면서 프로트롬빈 시간 및 부분 트롬보
플라스틴 시간을 추적 검사하면 된다.4,10,18
선천성 제 V 혈액 응고인자 결핍증 환자에 있어 수술
은 반드시 필요한 경우에만 시행되어야 하며, 수술 전에
충분한 양의 신선 동결 혈장을 준비해두고 매일 한 번씩
7일 동안 투여해야 하고, 경한 출혈 시에는 1회의 투여
로 충분할 것으로 보인다.
초경 후 월경과다가 심한 여성에서, 생식력 보존을
원할 경우 성선자극호르몬 장기 투여 (long-term GnRH
therapy)로 저에스트로젠 상태 (hypoestrogenic state)를
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유도해 볼 수도 있다. 주사제제 (injectable GnRH or pro-
gesteron)는 투여시에 출혈을 유발할 수 있는 단점이 있
어 권장되고 있지 않으며, 지속성 경구용 피임약은 무월
경 유도에는 성공할 수 있으나 소퇴성출혈이 발생할 수
도 있다는 단점이 있다. 약물요법으로 치료되지 않는 경
우와 생식력 보존을 원하지 않을 때에는 자궁내막 소작
술 (endometrial ablation), 자궁적출술 등의 수술적 방법도
고려해 볼 수 있다.19
산후 출혈은 자궁 마사지 및 oxytocin제재, methyler-
gometrin제재 등의 통상적인 처치와 함께 출혈량에 따른
신선 동결 혈장의 투여로 치료될 수 있다. 한편, 분만 후
수일이 경과한 후 발생하는 경도의 산후 출혈은 통상적
인 처치에 반응한다는 몇몇 보고가 있어, 그 원인이 질
환 자체에 의한 응고 장애라기보다는 산모의 일상 활동
으로의 복귀 때문이라는 주장도 있다.20
본 예에서는 완전 자궁 경부 개대 및 소실이 될 때까
지는 경미한 정도의 출혈만이 관찰되어 신선 동결 혈장
을 투여하지 않았고, 분만 직전에 신선 동결 혈장 6 units
(15 ml/kg)을 초기 부하한 후, 매 12시간마다 신선 동결
혈장 3 units (7.5 ml/kg)씩을 유지 용량으로 총 5회 투여
하였으며, 프로트롬빈 시간 및 부분 트롬보플라스틴 시
간을 12시간 간격으로 추적 검사하였다. 분만 후 제 4일
에 출혈반 없이 전신 상태 양호하였고, 산후 출혈이나
회음부 혈종 등의 합병증 없이 퇴원하였으며, 신생아는
출생 시 전신 상태 양호하였고, 혈액 응고 검사상 정상
범위로 제 5일에 정상적으로 퇴원하였다.
저자들은 선천성 제 V 혈액 응고인자 결핍증 임산부
에서 신선 동결 혈장 등으로 적절한 치료를 함으로써 산
후 출혈이나 회음부 혈종 등의 합병증 없이 성공적인 정
상 질식 분만을 경험하였기에 문헌 고찰과 함께 보고하
는 바이다.
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=국문초록=
선천성 제 V 혈액 응고인자 결핍증은 상염색체 열성으로 유전되는 비교적 드문 혈액 응고 장애 질환으
로, 출혈반, 비출혈, 구강 점막 출혈, 연부 조직 출혈 등을 보이며, 가임기 여성에서는 비정상적인 질출혈, 월경
과다 및 산후 출혈 등의 증상을 보인다. 지연된 프로트롬빈 시간, 부분 트롬보플라스틴 시간 및 제 V 혈액 응
고인자 활성도 검사로써 진단하게 되며, 치료는 신선 동결 혈장의 투여이다. 임신과 관련해서는 1951년
Stahlman 등이 정상 분만 후 대량의 산후 출혈을 경험하고 보고한 것이 최초이며, 그 이후 세계적으로도 매우
드물게 보고되고 있으며, 특히 국내에서는 아직 보고된 바가 없다. 이에 저자들은 선천성 제 V 혈액 응고인자
결핍증 임산부에서 신선 동결 혈장 등으로 적절한 치료를 함으로써 산후 출혈이나 회음부 혈종 등의 합병증
없이 성공적인 정상 질식 분만을 경험하였기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.
중심단어 : 제 V 혈액 응고인자, 선천성, 결핍증, 신선 동결 혈장, 질식 분만
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